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RESUMEN 
 
     La displasia torácica asfixiante de Jeune es una anomalía esquelética de muy baja frecuencia, de transmisión 
autosómica recesiva que frecuentemente conduce a la muerte infantil debido a una severa constricción de la caja torácica 
que culmina en insuficiencia respiratoria. Materiales y métodos: se realizó historia clínica genética, árbol genealógico, 
examen físico y estudio radiológico. Resultados: lactante menor de dos meses de edad, producto de I gesta de padres 
consanguíneos, parto eutócico simple, peso al nacer: 3,100Kg. y talla al nacer: 47cm., ameritó incubadora por síndrome 
de dificultad respiratoria. Al examen físico: peso: 4,5Kg., talla: 53cm., circunferencia cefálica: 37cm., dolicocefalia, 
asimetría craneal, tórax estrecho y con aumento del diámetro anteroposterior, ruidos cardiacos rítmicos sin soplo, 
murmullo vesicular presente con bulosos y sibilantes bilaterales, acortamiento de miembros, predominio rizomélico, 
braquidactilia bilateral, genitales externos masculinos, cariotipo 46,XY. El examen radiológico revela: densidad ósea 
radiológica conservada, pared torácica con anomalía de conformación por presencia de costillas cortas y aplanadas, 
afilamiento de los bordes anteriores de los cuerpos vertebrales, clavículas incurvadas en tercios externos (manubrio de 
bicicleta), pelvis de pequeño tamaño con tendencia a la forma cuadrada de los huesos ilíacos, escotaduras ciáticas 
pequeñas, falta de osificación de huesos isquiáticos y pubianos y acortamiento de falanges y metacarpianos con 
imposición incurvada (mano en garra). Una vez comparados estos hallazgos con la literatura correspondiente, se 
determina que el paciente cumple con los criterios clínicos y radiológicos de la displasia torácica asfixiante de Jeune. Se 
brindó asesoramiento genético a los padres, explicando la existencia de un riesgo de recurrencia de 25% en cada 
embarazo de esta pareja. 
 
THORACIC ASPHYXIATING DYSPLASIA: PRESENTATION OF A CASE AND REVIEW OF THE 
LITERATURE 
 
KEY WORDS: Chondrodysplasia. Asphyxiant Thoracic Dysplasia. Jeune’s Syndrome. Thoracic – Pelvic –Falangical 
dysplasia. 
 
ABSTRACT 
 
     Jeune’s asphyxiating thoracic distrophy is an skeletal abnormality with very low frequency inherited by autosomal 
recessive transmission that frequently leads to infant death due to severe constriction of the rib cage that culminates in 
respiratory failure. Materials and methods: clinical genetic history, family tree, physical examination and radiological 
studies. Results: infant less than two months old, I gesture product of consanguineous parents, childbirth eutocic simple, 
weight: 3100Kg and size at birth: 47cm, merited incubator for respiratory distress syndrome. At physical examination: 
Weight: 4.5 Kg, Height: 53cm, Cephalic Circumference: 37cm, Dolicocefalum, asymmetric skull, narrow chest with 
increased anteroposterior diameter, cardiac rhythmic sounds without a murmur, murmur vesicular present with bilateral 
wheezing and bulos, shortening of members, predominantly rhizomelic, bilateral brachydactyly, male external genitalia, 
karyotype 46, XY. X-rays revealed: bone density radiation-preserved, with abnormal chest wall conformation by the 
presence of short ribs and flattened, taper the edges of the previous vertebral bodies, external clavicles thirds incurvated 
(as bicycle handlebars), small pelvis with tendency to square shape of the iliac bone, small sciatica notch, lack of bone’s 
ossification of ischium and pubis and shortening of phalanges and metacarpal bones in incurvate position (claw hand). 
Once these findings were compared with the corresponding literature, it is determined that the patient meets the criteria 
for the clinical and radiological Jeune’s asphyxiating thoracic dysplasia. Genetic counseling was provided to parents, 
explaining the risk of recurrence of 25% in each pregnancy of the couple. 
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INTRODUCCIÓN 
 
     La Displasia Torácica Asfixiante, Síndrome de 
Jeune o Displasia Tóraco- Pélvica- Falángica es una 
displasia esquelética de muy baja frecuencia, de 
transmisión autosómica recesiva que frecuentemente 
conduce a la muerte infantil debido a una severa 
constricción de la caja torácica que culmina en 
insuficiencia respiratoria. 
 
     Esta enfermedad multisistémica afecta 
fundamentalmente al tejido osteocartilaginoso y 
cursa con tórax muy estrecho, extremidades cortas y 
anomalías pélvicas; además, puede asociarse displasia 
renal, hepatobiliar, pancreática y retiniana.   
 
     El diagnóstico puede sospecharse prenatalmente 
con el estudio ultrasonográfico al medir la 
circunferencia torácica y de la jaula costal y estudiar 
su relación entre sí y con la circunferencia 
abdominal.  También ayuda al diagnóstico el 
acortamiento de los huesos largos. 
 
     Se presenta un caso con diagnóstico postnatal 
clínico y radiológico de Displasia Torácica 
Asfixiante. 
 
DESCRIPCIÓN DEL CASO CLÍNICO 
 
Historia Clínica Genética: 
 
     Se trata de lactante menor masculino de 2 meses 
de edad, referido por talla baja y desproporción de 
segmentos corporales. Es producto de I gesta, 
embarazo simple a término, controlado, no 
complicado, ecosonogramas obstétricos normales, 
parto eutócico; peso al nacer: 3.100Kg. (p10), talla al 
nacer: 47cm. (p3/-3DE), respiró espontáneamente al 
nacer, ameritó incubadora por Síndrome de 
Dificultad Respiratoria, ictericia neonatal tratada con 
fototerapia. 
 
     Padre de 19 años de edad, sano, natural de San 
Felipe- Estado Yaracuy y madre de 19 años de edad, 
sana, natural de Barquisimeto – Estado Lara, 
consanguinidad en segundo grado, no hay caso 
similar en la familia. 
Examen Físico: 
 
     Peso: 4.500Kg. (p10), talla: 53cm. (p3/-3DE), 
circunferencia cefálica: 37cm., piel morena y 
ligeramente seca, dolicocefalia, asimetría craneal, 
frente prominente, hipoplasia mediofacial, 
pabellones auriculares bien implantados, paladar alto 
y estrecho, cuello simétrico y corto, tórax estrecho y 
con aumento del diámetro anteroposterior, ruidos 
cardíacos sin soplos, murmullo vesicular presente 
con bulosos y sibilantes bilaterales, acortamiento de 
miembros, predominio rizomélicos, braquidactilia 
bilateral, genitales externos masculinos, testículos en 
bolsas escrotales, poca motilidad de los miembros, 
sigue los objetos con la mirada, no hay control 
cefálico, sonrisa social presente, fuerza muscular 
disminuida, tono muscular normal, hiporreflexia 
osteotendinosa.  
 
Exámenes Paraclínicos: 
 
• Cariotipo 46, XY (masculino normal). 
 
• Radiografías de tórax PA, Columna Vertebral 
Lateral, Cráneo AP y Lateral, Manos PA, 
reportan: densidad ósea radiológica conservada, 
pared torácica con anomalía de conformación 
dada por la presencia de costillas cortas y 
aplanadas, los cuerpos vertebrales muestran 
afilamiento de los bordes anteriores, clavículas 
con incurvación de sus tercios externos 
recordando a “manubrio de bicicleta”, 
acortamiento de miembros superiores e 
inferiores, los huesos largos se encuentran 
ensanchados en sus metafisis con fusión de los 
núcleos de crecimiento femorales a las diáfisis 
correspondientes, pelvis de pequeño tamaño con 
tendencia a la forma cuadrada de los huesos 
ilíacos, escotaduras ciáticas pequeñas y falta de 
osificación de los huesos isquiáticos y pubianos, 
las manos muestran falanges y metacarpianos de 
corta longitud con imposición incurvada que le 
confiere un aspecto de mano en garra, no se 
identifica polidactilia. 
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 Árbol Genealógico: 
 
 
 
 
 
 
DISCUSIÓN 
 
     La Displasia Torácica Asfixiante (DTA) descrita 
por Jeune en 1955 es una rara condrodisplasia 
potencialmente letal de sinonimia amplia ya que 
algunos autores prefieren el término Displasia 
Toraco-Pélvica-Falángica la cual evita caer en 
equívocos: no toda displasia ósea causante de asfixia 
constituye un caso de Síndrome de Jeune. 
 
     La DTA se caracteriza clínicamente por estatura 
corta y retraso del crecimiento, tórax tubular 
estrecho, insuficiencia e infecciones en vías aéreas a 
repetición con compromiso respiratorio variable 
dado fundamentalmente por la gravedad de la 
hipoplasia pulmonar, costillas y falanges cortas con 
extremos irregulares, e incluso puede observarse 
fibrosis hepática, proliferación de ductos biliares y 
enfermedad quística hepática y renal; en ocasiones 
presentan degeneración retiniana y proteinuria.  
 
     Entre otras anomalías morfológicas apreciables 
por inspección, asociadas a displasias esqueléticas se 
encuentran: Polidactilia universal, hipoplasia ungueal 
y malformaciones dentarias, en este caso, ausentes. 
 
     Dentro de las alteraciones radiológicas destaca 
una variedad de signos encabezados por la 
deformidad y constricción del tórax, continuando 
con condrodisplasia de cadera y huesos largos, 
aparición temprana de núcleos de osificación y 
braquimelia, todo ello generalmente, en ausencia de 
afectación del macizo craneofacial y del raquis, 
difiriendo de la dolicocefalia, la hipoplasia 
mediofacial y el afilamiento de los bordes anteriores 
de las vértebras presentes en este paciente. 
 
     La anomalía se encuentra en el gen 15q13, y 
desencadena una alteración del sistema condrocitario 
presente en el cartílago de crecimiento de todos los 
huesos corporales a excepción de aquellos de 
osificación conjuntiva. La frecuencia es de 1-
1.4/100.000 a 130.000 nacidos vivos, sin 
predilección étnica ni de sexo y asimismo se han 
descrito casos en la adolescencia y en la edad adulta, 
constituyendo por supuesto, casos de menor o 
variable expresividad. 
 
     Es una enfermedad autosómica recesiva, por lo 
que ambos padres son portadores con riesgo de 
recurrencia de 25% para cada embarazo de esta 
pareja, lo cual implica la necesidad del control 
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prenatal, que integre las consultas médicas y el 
asesoramiento genético con el examen 
ultrasonográfico de rutina que incluya estudio de 
tórax (medición de perímetro torácico, índices entre 
circunferencia torácica, circunferencia abdominal y 
perímetro de la caja torácica) y de huesos largos, en 
aras de un diagnóstico temprano y oportuno de un 
nuevo caso y el seguimiento de su evolución. 
 
CONCLUSIÓN 
 
     Se presenta un lactante menor que cumple con 
los criterios clínicos y radiológicos de la enfermedad, 
siendo comparada la literatura con los hallazgos 
clínicos correspondientes.  
 
     La displasia torácica asfixiante de Jeune, es la 
manifestación de una anomalía autosómica recesiva 
que implica una alteración del crecimiento 
esquelético al tiempo que existe afectación de 
órganos como pulmón, riñón, hígado, vías biliares, 
páncreas y retina. 
 
     Este trastorno genético se expresa en forma 
heterogénea, y sus manifestaciones clínicas dependen 
de la severidad del cuadro, presentando un 
pronóstico variable y difícil de establecer incluso en 
casos individuales. 
 
     No existe tratamiento o terapia quirúrgica 
específicos para la DTA, siendo el dx prenatal la 
herramienta más útil, si bien no impide la evolución 
de la enfermedad prepara al equipo médico y lo más 
importante, a los familiares para recibir al neonato 
que la presente. 
 
     Finalmente, el asesoramiento genético a los 
padres, con información actualizada y detallada, es 
básico tras el diagnóstico de un afectado, ya que 
permite establecer un pronóstico clínico, medir 
riesgos, y especificar las medidas de soporte y 
cuidados intensivos que serán requeridos a futuro. 
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